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你有多了解基因檢測？本人自 1990 年初不斷追求分子生物學的知識，之後更開始參與遺傳病基因檢

測的研究，至今不經不覺已有 20 個年頭了！ 

基因檢測大致可以分為遺傳性（Germline）與非遺傳性（Somatic）兩種。首先談應用在遺傳性基因
檢測。以結直腸癌為例，每年確診帶有遺傳性基因病變的患者約佔全港新症的 1%至 3%。在乳癌檢測
的結果顯示，部分確診患者來自「高危」家族，即是家族成員中曾出現多個病例或年輕個案等。因
此，若家族中有多個年輕患者，基因檢測便相對重要。反之，家族中只有個別病例而且出現在長者
身上，基因檢測便可能沒有迫切性，是由於癌症除了跟基因有關以外，環境因素也有相當大的影
響。 

找出早期病變 

此外，我們也不能百分百從高危家族患者中找出致病病因。以結直腸癌為例，找出病因的成功率往
往跟病發年齡有密切關係。例如一個家族史有病例的 30 歲患者，他被確診為家族性遺傳的機會比一
個 40 歲患者大，而 40 歲患者被確診的機會也會比 50 歲患者大。如此，可以推測在一個單發性、70
歲的癌例家庭進行基因檢測，則較低機會是家族性遺傳病。這些例子反映癌症的複雜性，因此檢測
前，我們必須先了解該種癌症的特性。 

在遺傳性癌病的檢測中，我們常用多種技術以及配合各樣對癌症特徵的認知。以生活例子作比喻：
當家中的照明系統出現問題時，我們一般都是換個燈泡或光管便可；但是整個照明系統其實還包括

電線、保險掣、變壓器、開關掣、電錶等，相信大家也許都曾遇過照明系統在不同情況下出現故
障，但由燈泡或光管以外組件引起的故障相對較少發生。基因檢測也是同樣道理，不同之處只是科
技及臨床檢測的應用所衍生的費用。 

事實上，在醫學界原則上是沒有「完全」的基因檢測，只有「相對」合適的檢測。以上述照明系統
為例，若對遺傳性結直腸癌、乳癌及卵巢癌進行基因測試，所需測試的「燈泡」動輒成千上萬個，
單測試「燈泡」也要支付昂貴費用。正如剛才所說，一個相對合適的檢測不能單憑檢查「燈泡」就
行，往往也必須檢查「保險掣」或「變壓器」。整套檢測最後衍生的費用就猶如去一家高級餐廳吃
一頓九道菜的套餐。 
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可惜有時付了費，也要「空着肚子」。為什麼呢？就是因為沒有「完全」的檢測。直至現在，沒有
人能百分百了解上帝的整個基因藍圖，我們未了解的病理真在太多。最常見的結直腸癌基因已有 5
個、乳癌及卵巢癌的也有 2 個。在沒有充足線索下，檢測所有常見的基因，當中亦涉及不少費用。 

假如遺傳病如此簡單，世上就再也沒有找不出病因的遺傳病。一直以來，全球以至香港有一群人致

力研究遺傳病，不斷向着「漆黑」的方向進發，我們正是其中一員。雖然研究工作十分艱巨，但我
們也得到令團隊感到自豪的突破性發現。一直以來，不少家族被判定為結直腸癌的高危一群，但並
未能找出箇中病因，直至 2009 年，香港研究團隊率先證實全球首個新例。發現部分遺傳性結直腸癌
的患者，病因並非是已知的結直腸癌致病基因本身有問題，而是其中一個致病基因相鄰的基因出現
突變，然而這個「壞鄰居」把毗鄰完全正常的致病基因「關」掉，導致細胞無法正常運作引致癌
變。由於鄰居出現結構性缺陷，導致非一般干擾，引起家中系統故障。 

用於診斷癌症 

這個全新的機制被發現不足一年，全球多處已找出 60 多個病例。可惜是世上又豈止一種不明病因
呢！當不少高危家族也未能找出病因，把遺傳病基因檢測推廣至所有病人（包括長者）又是否有用
呢？本人並不杞人憂天，也希望讓病人放心，但對這種報告有不安之感，以往不太願意向高危家族
發出「沒有病因」的報告。但若已知致病原因的遺傳性疾病家庭成員，若能愈早進行相應的基因測
試，從而分辨是否遺傳了致病基因，以便作定期預防性檢查，及早找出早期病變。 

對癌症病人而言，非遺傳性基因檢測有助醫生為病人找出合適的療程（泛指標靶療法），一般的檢
測是按照嚴格的國際指引──包括在什麼組織或標本上，以及採用什麼方法進行測試。例如為肺癌

病人作檢測，表皮生長因子受體（EGFR）基因測試是必然首選，而使用美國食品及藥物管理局認可
的試劑更是不可少。以電腦為喻，我們對隨機儲存記憶體（RAM）不會感到陌生，每一部家用電腦、
手提電腦及智能電話也會用上。應用在伺服器或超級電腦上的隨機儲存記憶體需要更嚴謹的誤差
率。進行此類與療程有關的檢測，所要求的精密度十分高，除了使用高規格試劑外，也應該在有認
證的醫療實驗室內進行，以確保每一個微細的環節得到監察，這些嚴格的要求缺一不可。這樣不但
能夠提升測試的準確性，更能確保穩定性及減少誤判的機會。 

另一方面，人們常誤以為用於癌症病人身上的測試，可以套用在一般人的體格檢查上，以檢驗出各
樣早期癌症病變。當然，應用在鼻咽癌上的 EBV（Epstein-Barr virus）普查是一大突破，能有效地通
過普查找出早期病變，但要知道這項測試只針對鼻咽癌而已！大家要謹記，有認證的測試必定會列
明可應用於哪些組織上，一般而言都是應用在腫瘤上而非普通的體檢樣本。雖然有科研嘗試找出預
測早期癌症病變的方法，但以現時發展來說，一般也只是就某些疾病如腸癌或肝癌作針對性的測
試，而且這些測試也未能達至百分百準確，故此，單靠一種測試來找出不同種類癌細胞的方法，也
需要更多時間才可實現。 

總括而言，非遺傳性基因測試多是用於診斷癌症，而不是用作檢查早期癌症病變。而遺傳性基因測

試的目的是找出家族中基因病變攜帶成員，提供預防性檢查，從而找出早期疾病病變。希望有助大

家對基因檢測有了多一點認識。 
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